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 مقدمه
ــوگز   ــزیم گل ــرد آن ــص در عملک فســفات  -6-نق

آنزیمـی در جهـان   دهیدروژناز فراوان تـرین نقـص   
میلیون نفـر در سرتاسـر    400باشد که بیش از  می

جهان به آن مبتلا هستند. ایـن نقـص آنزیمـی بـه     
 1رسد ( صورت وابسته به جنس مغلوب به ارث می

). افراد مبتلا به این بیمـاري معمـولاً در حالـت    2و
طبیعی فاقد علائم بـالینی خاصـی هسـتند امـا در     

یداتیو ممکـن اسـت   هاي اکس بعضی موارد، استرس
منجر به همولیز حاد شود. علائم بـالینی عمـده در   
ایـن بیمــاري عبارتنــد از: زردي در نــوزادان و کــم  
خونی همولیتیک حاد. بروز علائم ذکر شده معمولاً 

هاي باقلا، عفونت یـا درمـان بـا     پس از مصرف دانه
داروهاي خـاص از قبیـل داروهـاي اکسـیداتیو رخ     

 ). 3دهند ( می
کنـد بـر روي    را کـد مـی   G6PDه آنـزیم  ژنی ک

قــرار دارد کــه Xq28 و در جایگــاه  Xکرومــوزوم 
 515اگـزون مـی باشـد و پروتئینـی بـا       13شامل 

کند. تخمین زده می شود که  کد می اسید آمینه را
% از جمعیت جهان داراي یک یـا دو  5/7در حدود 

باشند که میزان  می G6PDآلل جهش یافته در ژن 
%  در ژاپن و بعضی از کشورهاي اروپایی 1/0آن از 

 G6PD). ژن 5و 4% در آفریقا متغیر اسـت ( 35تا 
بسیار پلی مورفیک می باشد و تا کنـون در حـدود   

موتاسیون مختلف بـر روي آن گـزارش شـده     140
 ).1است (

از یـک   G6PDتوزیع فراوانـی جهـش هـاي ژن    
ناحیه جغرافیایی خاص بـه ناحیـه دیگـر متفـاوت     

% 90که مسئول بـیش از   -G6PD Aاست. جهش 
در جهان می باشد در ایتالیا،  G6PDاز نقص آنزیم 

جزایر قناري، اسپانیا، پرتغال و بخشی از خاور میانه 
 G6PD A- 202 (G→A)بسیار رایج است و جهش
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 استان متولد نوزادان در G6PD ژن شایع جهش سه نیناقل فراوانی بررسی
 1391 سال مازندران،

 چکیده
 در نفر میلیون 400 از بیش و است جهان سرتاسر در آنزیموپاتی ترین شایع (G6PD) زوژنادهیدر فسفات -6-گلوکز آنزیم عملکرد در نقص :هدف و زمینه

 یکی داراي بیماران این اغلب و) جمعیت کل از% 4/16 تا% 7/8( دارد بالایی شیوع ایران شمالی هاي استان در بیماري این. هستند مبتلا ه آنب جهان سرتاسر
 ایـن  از یـک  هـر  فراوانـی  نییتع بررسی این از هدف. هستند Cosenza و Chatham اي، مدیترانه هاي نام به G6PD ژن در منطقه در شایع جهش سه از

 .بود مازندران استان متولد نوزادان بین در شایع هاي جهش
 بـه . گردیـد  اسـتخراج  آنـان  ژنـومی  DNA استاندارد هاي روش از استفاده با و شد آوري جمع نوزاد 412 ناف بند خون هاي نمونه قیتحق این در: کار روش
 .شد استفاده PCR-RFLP روش از G6PDژن  شایع هاي جهش شناسایی منظور

 ژن عیشـا  ونیموتاس ـ سـه  از یک ـی حـداقل  ناقـل  پسـر % 9 و دختر نوزادان از% 17 حدود مجموع در%). 9/12( بودند جهش داراي نفر سه و پنجاه :ها افتهی
G6PD بود جهش سه انیم در یژن یفراوان نیبالاتر يدارا يا ترانهیمد جهش. اند بوده. 
 ـ کـه  یصـورت  در. باشـند  یم ـ عیشا جهش سه از یکی ناقل مازندران تیجمع زنان از% 17 حدود در که دهد یم نشان حاضر مطالعه :گیري نتیجه  ناقـل  یزن
 عیشـا  يهـا  ونیموتاس ـ ییشناسا منظور به يباردار از قبل زنان یتمام تا گردد یم هیتوص نیبنابرا؛ آورد ایدن به مبتلا يفرزند تا دارد احتمال% 25 باشد جهش

 .دیآ وجود به يماریب کنترل يبرا لازم يها یآمادگ و گردد مشخص مبتلا نوزاد تولد احتمال تا گردند يغربالگر G6PD ژن
 

 Cosenza جهش ،Chatham جهش ،يا ترانهیمد جهش ،G6PD میآنز عملکرد در نقص: ها دواژهیکل
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/ 376 (A→G)    معمـول  نیز در قاره آفریقـا بسـیار
 ).8 -6، 1است (

در بخش هایی از  G6PDنقص در عملکرد آنزیم 
ایران شیوع بالائی دارد و در استان هاي مختلف بـا  
قومیت هاي مختلف میـزان آن متفـاوت اسـت. در    
اســتان هــاي شــمالی ایــران (گــیلان، مازنــدران و 
گلستان) که باقلا به عنوان یک غـذاي مرسـوم در   

د اسـتفاده قـرار مـی    وعده هاي غذایی مختلف مور
ــاري (   ــالاي بیم ــیوع ب ــرد ش ــا 7/8گی  %)4/16% ت

گزارش شـده اسـت. بیشـترین شـیوع ایـن نقـص       
آنزیمی در ایران، در استان مازندران و در روسـتاي  
چورت از توابع شهرستان ساري گزارش شده است 

)4.( 
کـه مدیترانـه اي نـام     G6PDیک جهش در ژن 

رمیانه تا شبه دارد در کشورهاي مدیترانه اي و خاو
قاره هند توزیع گسـترده و شـیوع بـالائی دارد. در    

در  G6PDبیماران مبتلا به نقـص عملکـرد آنـزیم    
دارا ، این جهـش بیشـترین فراوانـی را    شمال کشور

و  Chathamمی باشـد. پـس از آن، جهـش هـاي     
Cosenza  ) 5به ترتیب بیشترین فراوانی را دارنـد ،

 ). 10و  9
قص آنزیمی در شمال ایران از آن جایی که این ن

شیوع بالایی دارد و تاکنون مطالعه جامعی بر روي 
جمعیت مازندران صورت نگرفته است، هدف از این 
مطالعه بررسـی فراوانـی سـه جهـش شـایع در ژن      

G6PD .در بین نوزادان و در استان مازندران بود 
 

 روش کار
نمونــه از خــون بنــد نــاف  412در ایــن مطالعــه 

نوزادانی که در بیمارستان امیر مازنـدرانی (سـاري،   
ایــران) متولــد شــده بودنــد بعــد از جلــب رضــایت 
والدینشان به طور تصادفی جمـع آوري گردیدنـد.   
این نمونه ها پس از جمع آوري  تا زمان اسـتخراج  

DNA   ــاي ــاي منه ــانتیگراد   80در دم ــه س درج
 شدند. نگهداري
DNA   ژنومی از لوکوسیت هاي موجود در خـون

 -بند ناف نوزادان با استفاده از روش استاندارد فنل
کلروفرم استخراج گردید، سپس وجود سه جهـش  

 563)اي با نام هـاي مدیترانـه   G6PDشایع در ژن 
C→T،Chatham (1003 G→A)   1376)و 

G→C) Cosenza(  بـــا اســـتفاده از روشPCR  و
متعاقب آن هضم آنزیمی با استفاده از آنـزیم هـاي   
محدود کننده مورد بررسی قرار گرفتند. به منظـور  

از سـه جفـت پرایمـر اختصاصـی کـه       PCRانجام 
را تکثیر می کننـد (جـدول    G6PDقطعاتی از ژن 

  MboII ،BstXI) و از آنزیم هاي محـدود کننـده   1
بـــه ترتیـــب بـــه منظـــور  شناســـایی  Bsu36Iو 

 Cosenzaو  Chathamهــاي مدیترانــه اي،  جهــش
  ).11استفاده شد (

جهت شناسایی جهـش مدیترانـه اي قطعـاتی از    
نوکلئوتیــد کــه توســط  583بــه طــول  G6PDژن 

PCR  تکثیر شده بودند تحت هضم آنزیمی با آنزیم
دجــه ســانتی  37در دمــاي  MboIIمحدودکننــده 

 گراد قرار گرفتند و در نهایت قطعات تولید شده بر
% بررســی شــدند. در آلــل ســالم 3روي ژل آگــارز 

 60، 120، 379نوکلئوتیدي به قطعات  583قطعه 
ــه    24و  ــش قطعــ ــل داراي جهــ  379و در آلــ

نوکلئوتیدي نیز به دو قطعه کوچکتر به طول هاي 
 ). 11نوکلئوتید شکسته می شود ( 103و  276

 PCRمحصول   Chathamبراي تشخیص جهش 
وتید طول داشـت تحـت   نوکلئ 208تکثیر شده که 

قرار گرفـت. در آلـل هـاي سـالم      BstXIاثر آنزیم 
نوکلئوتیـدي و   78و  130تحت اثر آنزیم قطعـات  

 30و  78، 100در آلل هاي جهش یافتـه قطعـات   
 ). 11نوکلئوتیدي ایجاد می شوند (

ــزیم   ــت از آن ــایی   Bsu36Iدر نهای ــت شناس جه

 G6PDتوالی پرایمر هاي مورد استفاده به منظور تکثیر قطعاتی از ژن   -1جدول 
Mediterranean F  5’-CCC CGA AGA GGA ATT CAA GGG GGT-3’ 

R  5’-GAA GAG TAG CCC TCG AGG GTG ACT-3’ 
Chatham F  5’-CAA GGA GCC CAT TCT CTC CCT T-3’ 

R  5-TTC TCC ACA TAG AGG ACG ACG GCT GCC AAA GT-3’ 
Cosenza F  5’-GCA GCC AGT GGC ATC AGC AAG-3’ 

R  5’-GGG AAG GAG GGT GGC CGT GG-3’ 
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استفاده شد. در آلل هـاي سـالم    Cosenzaجهش 
 PCRنوکلئوتیدي تولیـد شـده توسـط     548قطعه 

تحت تاثیر آنزیم فوق بدون تغییر باقی می ماند در 
حالی که در آلل هاي جهش یافته این قطعه  به دو 

شکسته می شـود   232و  316قطعه به طول هاي 
)11.( 

 
 ها یافته

ــق  ــن تحقی ــوزاد شــامل  412در ای پســر  198ن
%) کــه والدینشــان نیــز 52دختــر ( 214%) و 48(

 عه قرار گرفتند. اهلیت مازندرانی داشتند مورد مطال
کروموزوم  38 بررسی شده،  Xکروموزوم 626از 

کروموزوم در مردان)  13کروموزوم در زنان و  25(
داراي جهش مدیترانه اي بودند و فراوانی آللی این 

بدسـت آمـد.    0607/0جهش در نوزادان مازندرانی 
 3مورد از آن در دختران و  7که  Xکروموزوم  10

 ــ ــران دی ــورد آن  در پس ــش  م ــد داراي جه ده ش
Chatham       بوده انـد، بنـابراین فراوانـی آللـی ایـن

کرومـوزوم نیـز    5به دسـت آمـد.    0160/0جهش 
بوده اند که فراوانی آللـی   Cosenzaحامل جهش  

 می باشد. 0080/0این جهش 
از جمعیـت   %9/12مطالعه حاضر نشـان داد کـه   

ــدران ( ــران و 8/16مازن ــران) 6/8% از دخت % از پس
حــداقل داراي یکــی از ســه جهــش شــایع در ژن  

G6PD .می باشند 
کروموزوم  53مطالعه شده  Xکروموزوم  626 از 

داراي یکی از سه جهش شایع بودند و فراوانی آللی 
می باشد. قابـل   0847/0این جهش ها در مجموع 
عه هیچ دختري با جهش ذکر است که در این مطال

بر روي هر دو کروموزوم (حالت هموزیگوت) یافـت  
 نشد.

 بحث و نتیجه گیري
ــا جمعیتــی در حــدود چهــار   ــدان ب اســتان مازن
میلیون نفر، بیشترین میزان شیوع نقـص عملکـرد   

 ). 4را در ایران دارا است ( G6PDآنزیم 
ــزیم   ــردي آن ــواقص عملک ــوع  G6PDن داراي تن

لی فراوانـی مـی باشـد و نـرخ     بیوشیمیایی و مولکو
% در مصر تا 1شیوع آن در کشورهاي خاورمیانه از 

). مطالعات قبلی 12% در ایران متفاوت است (5/11
نشان داد که از هر بیست و پنج نوزاد پسـر متولـد   
شده در استان مازندران یک نفر و از هـر شصـت و   
نه نوزاد دختر یک نفـر داراي نقـص آنزیمـی ذکـر     

). مطالعات مولکولی متعـددي در  13شده هستند (
ایران براي شناسـایی جهـش هـاي موجـود در ژن     

G6PD  صورت گرفته و مشخص شده است که سه
رایـج   Cosenzaو  Chathamجهش مدیترانـه اي،  

). اگرچـه  11ترین جهش ها در ایران مـی باشـند (  
در بـین   G6PDفراوانی جهش هـاي شـایع در ژن   

مبتلایــان بــه نقــص آنزیمــی در اســتان مازنــدران 
ها  شناخته شده است ولی فراوانی دقیق این جهش

مطالعه حاضر  .در کل جمعیت ناشناخته بوده است
اولین مطالعه اي است که به ارزیـابی فراوانـی سـه    

در نوزادان استان مازندران  G6PDجهش شایع ژن 
فراوانی این  می پردازد که می تواند منعکس کننده

 ها در کل جمعیت استان مازندران باشد.  جهش
هـاي   مصباح نمین و همکاران به بررسـی جهـش  

نفر از  مبتلایـان   74در بین  G6PDموجود در ژن 
ــزیم    ــرد آن ــص در عملک ــه نق ــتان  G6PDب در اس

ــان داد    ــه نش ــایج مطالع ــد و نت ــدران پرداختن مازن
% داراي جهش 27% آنان جهش مدیترانه اي، 2/66

Chatham  ــش8/6و ــی   Cosenza% داراي جه م
باشند. با این وجود این فراوانـی هـا بیـانگر میـزان     

 
 در میان نوزادان مازندرانی و فراوانی آللی هر یک از جهش ها G6PDتوزیع جهش هاي موجود در ژن   -2جدول

Cosenza Chatham جهش                                   گروه  مدیترانه اي 
 نفر)214دختر ( 25 7 4
 نفر) 198پسر ( 13 3 1
 )412تعداد کل ( 38 10 5

 فراوانی آللی (در همه موارد بررسی شده) 0607/0 0160/0 0080/0
 فراوانی آللی(در آلل هاي داراي جهش) 72% 19% 9%
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).  14یـت نیسـتند (  فراوانی جهش ها در کـل جمع 
طبق بررسی صورت گرفتـه در آن مطالعـه جهـش    

Chatham      در بین مبتلایان بـه نقـص آنزیمـی در
استان مازنـدران بیشـترین فراوانـی را در سرتاسـر     
جهان دارا می باشد. در مطالعه ما فراوانی آللی این 

 برآورد شد.  0160/0جهش در جمعیت مازندران 
فراوانی جهش هاي  سایر مطالعاتی که به بررسی

در مبتلایان به نقص آنزیمـی در   G6PDشایع ژن 
استان هاي مختلف ایران پرداختند نشان دادند که 
در میان مبتلایان به نقص آنزیمی، جهش مدیترانه 
اي شایع ترین جهش می باشـد کـه فراوانـی آن از    

ــا 63 ــان تـ ــتان کرمـ ــتان 2/91% در اسـ % در اسـ
دومین  Chathamکرمانشاه متفاوت است و جهش 

جهش شایع در ایـران مـی باشـد. اگرچـه جهـش      
Cosenza   در بسیاري از استان ها دیده شده اسـت

ولی تا کنون این جهش در استان هاي متعددي از 
ــان،     ــان، خراس ــفهان، هرمزگ ــارس، اص ــه  ف جمل
کردستان، سیسـتان و بلوچسـتان، یـزد، کرمـان و     

 ). 14گیلان گزارش نشده است (
در تمامی مطالعاتی که به آن ها اشاره شد از یک 
پروتکل خاص به منظور شناسایی بیماران مبتلا به 
نقص آنزیمی و جهش هاي مربوطه اسـتفاده شـده   
است: در ابتدا به منظور شناسایی بیماران از تسـت  
هاي کیفی و کمی که به ترتیب تسـت فلورسـانت   

آنـزیم   نقطه اي و اندازه گیري کمی میزان فعالیت
می باشند استفاده می گردد. سپس بـا اسـتفاده از   
روش هاي مولکولی جهش هاي موجود در بیماران 
شناسایی می گردد. واضح است با این رویکرد، زنان 
ســالمی کــه حامــل موتاســیون مربوطــه درحالــت 
هتروزیگوت هستند شناسائی نمی شوند و بنابراین 

در جامعه این راهکار براي تعیین فراوانی جهش ها 
مناسب نمی باشد. بـا در نظـر گـرفتن ایـن مـوارد      
تمامی مطالعات قبلی تنها فراوانی جهش هـا را در  
میان بیماران مرد و در موارد نادر زنان هموزیگوت 
بررسی کرده اند. در مطالعه حاضر فراوانی آللی سه 

در بین نـوزادن بـدون    G6PDموتاسیون شایع ژن 
ي کمی و کیفی مورد در نظر گرفتن نتایج تست ها

استفاده در شناسایی بیماران بررسی شده اند. ایـن  
روش اجازه می دهد تا تمـامی افـرادي کـه داراي    
یکی از سه جهش  شایع هستند شناسایی شـده و  

بنابراین دانش بهتري از میزان فراوانـی آللـی ایـن    
 جهش ها در جمعیت به دست خواهد آمد. 

ــرار کرومــوزوم مــورد بر 278در کویــت  رســی ق
گرفتند که جهـش مدیترانـه اي بـا فراوانـی آللـی       

ــین   0503/0 ــی در بــ ــترین فراوانــ داراي بیشــ
بود و بعـد از آن  G6PD ژن     هاي موجود در  جهش
به ترتیـب بـا    202G→Aو  376A→Gهاي  جهش

داراي بیشـترین   0108/0و  0215/0فراوانی آللـی  
در مقایسـه بـا مطالعـه حاضـر      نرخ شیوع داشتند.

اوانــی جهــش مدیترانــه اي در هــر دو جمعیــت فر
نزدیک به یکدیگر می باشد اما دو جهشی که بعـد  
از جهش مدیترانه اي در این جمعیت ها شایع می 
باشند در ایـران و کویـت متفـاوت مـی باشـند. در      
کویــت بعــد از جهــش مدیترانــه اي جهــش هــاي 

376A→G  202وG→A  شایع اند در حالی که در
 Cosenzaو   Chathamایـن مطالعـه جهـش هـاي    

بیشتر گزارش شده اند. سایر مطالعاتی که در ایران 
صورت گرفته اند نیز نشان دادند که جهـش هـاي   

376A→G  202وG→A    که در کشـورهاي عـرب
حاشیه خلیج فارس به کراّت مشاهده شده انـد تـا   

زیمـی در ایـران   کنون در بین مبتلایان به نقـص آن 
دیده نشده اند. بنابراین این مطالعه نتایج مطالعات 

ژن    قبلی را که احتمال می داده انـد جهـش هـاي    
G6PD  در جمعیــت هــاي ایــران و اعــراب منشــاء

 ).15متفاوتی دارد تایید می کند (
در مطالعه دیگري که در کشور مصـر و بـر روي   

و   Settinنوزاد مبتلا بـه زردي صـورت گرفـت    70
% (سه نفـر شـامل دو دختـر و    3/4همکاران شیوع 

ــه اي در ژن    ــش مدیتران ــراي جه ــر) را ب ــک پس ی
G6PD   ــد. ســایر مطالعــاتی کــه در گــزارش کردن

کشورهاي شمال آفریقا صورت گرفتند نیـز نشـان   
دادند که جهش مدیترانه اي بیشـترین فراوانـی را   
در کشورهاي لیبـی و مصـر دارد در حـالی کـه در     

یـر ایـن جهـش دومـین جهـش شـایع       کشور الجزا
در میان مبتلایان  -G6PD A%) بعد از 23(فراوانی 

 3/4 به نقص آنزیمـی مـی باشـد. اگرچـه فراوانـی     
درصدي جهش مدیترانه اي در بین نوزادان مصري 
نشان دهنده شیوع بالاي این جهش می باشد ولی 
فراوانی این جهش در جمعیت مازندران تقریبـا دو  

 ).17و  16%) می باشد (5/8برابر مصریان (
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در دو اســتان ســاحلی مجــاور اســتان مازنــدران 
(گلستان و گیلان) نیز فراوانی جهش هاي مدیترانه 

ــه  Cosenzaو  Chathamاي،  ــان ب ــین مبتلای در ب
نقص آنزیمی مورد مطالعه قرار گرفته اند که نتایج 
بیانگرآن است که بیشترین شیوع جهش مدیترانـه  

ــاي  ــواحل دری ــیلان   اي در س ــتان گ ــزر در اس خ
%) می باشد در حالی که هیچ فرد مبـتلا بـا   4/86(

در در این استان یافـت نشـد.    Cosenzaموتاسیون 
%) در Cosenza )11استان گلستان فراوانی جهش 

مقایسه با دو استان دیگر بـالاتر اسـت. نتـایج ایـن     
مطالعات به همراه مطالعه ما نشان می دهد که در 

خزر از غرب بـه شـرق فراوانـی     نوار ساحلی دریاي
ــش     ــی جه ــاهش و فراوان ــه اي ک ــش مدیتران جه

Cosenza ) 14و  4افزایش می یابد.( 
با توجه به نتایج تحقیق حاضـر و سـایر بررسـی    
هاي مشابه مشخص می شود جهـش مدیترانـه اي   
در تمامی استان هـاي ایـران شـایع تـرین جهـش      
موجود می باشد. این جهش همچنین در بسـیاري  

کشورهاي خاورمیانه گزارش شـده اسـت. بـا در    از 
بـرخلاف   -نظر گرفتن توزیع گسترده این جهـش  

مـی تـوان نتیجـه     -دو جهش بررسی شـده دیگـر  
گیري کرد که احتمـالاً ایـن جهـش قبـل از سـایر      
جهش ها به وجود آمده اسـت و در گـذر زمـان در    
مناطق جغرافیایی گسترده اي پخـش شـده اسـت.    

صــورت گرفتــه در ایــران  هماننــد ســایر مطالعــات
مطالعه حاضر نیز نشان داد کـه الگـوي پراکنـدگی    
این جهش هـا در مازنـدران شـباهت بیشـتري بـه      
کشور هاي مدیترانه اي تا کشورهاي عرب حاشـیه  

 خلیج فارس دارد.
% از 9/12نتــایج مطالعــه حاضــر نشــان داد کــه  

جمعیت مازندران حداقل داراي یکی از سه جهـش  
می باشد کـه در مـردان ایـن     G6PD  ژن شایع در

% 8/16% درصد می باشد و در زنـان بـه   6/8مقدار 
می رسد. از آن جایی کـه ایـن نقـص آنزیمـی بـه      
صورت وابسته به جنس مغلوب بـه ارث مـی رسـد    
شانس داشتن یک فرزند مبتلا در زنانی کـه ناقـل   

% مـی باشـد. بنـابراین توصـیه     25جهش هسـتند  
ــان قبــل ا  مــی ــه گــردد تــا تمــامی زن ــارداري ب ز ب

منظورشناسایی سه جهش شـایع دخیـل در بـروز    
بیماري نقص آنزیمی غربالگري گردند تـا احتمـال   

داشــتن فرزنــد مبــتلا در آنــان مشــخص گــردد و  
 آمادگی هاي لازم براي کنترل بیماري ایجاد گردد.  

 
 تقدیر و تشکر

بدین وسیله از کلیـه همکـاران بیمارسـتان امیـر     
ري و مرکز بهداشت اسـتان  مازندرانی شهرستان سا

مازندران که در این طـرح تحقیقـاتی مـا را یـاري     
 ید. نمودند تقدیر و تشکر به عمل می آ
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Abstract 

Background: Affecting more than 400 million people worldwide, glucose-6-phosphate 
dehydrogenase (G6PD) enzyme deficiency is the most common enzymopathy in the world. In 
Northern provinces of Iran high rates of incidence of the disease have been reported (8.7% 
to16.4% of the whole population) and most of these patients carry one of the three common 
G6PD gene mutations: Mediterranean, Chatham or Cosenza. The aim of this study was to 
investigate prevalence of each of these mutations among neonates in Mazandaran – a 
Northern Province of Iran.  
Methods:  Four hundred and twelve blood samples were collected and using standard 
protocols DNA was extracted. In order to detect the above mutations PCR-RFLP method was 
applied.  
Results: Fifty three of neonates had G6PD gene mutation (12.9%). About 17% of female and 
9% of male newborns were carriers for one of the three common G6PD gene mutations. The 
Mediterranean type had the highest gene frequency (0.0607) among the three examined 
mutations.  
Conclusion: Our study shows around 17% of Mazandarani female population is carrier for 
one the three common mutations, and since the likelihood of having an affected child in a 
carrier woman is 1 in every 4 child births, we recommended all women to be screened for the 
presence of three common G6PD gene mutations prior to pregnancy in order to estimate the 
possibility of having an affected child and preparation for management of the disease.   
 
Keywords: G6PD enzyme deficiency, Gene mutation, Polymorphism, Mediterranean 
mutation, Chatham mutation, Cosenza mutation, Iran 

 


